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 (مقاله پژوهشی)

ماژور مراجعه  یبتاتالاسم مارانیدر ب نیژن بتاگلوب یانواع جهش ها یفراوان

 0935-0931 یاهواز در سالها یشفا مارستانیکننده به ب
 

 4مریم احمدیان علمی، *3حمدیان علمیا ، معصومه2، حمید گله داری1کاوه جاسب

 
 چکیده

با   ي تک ژني رايج در ايران محسوب مي شود.  هايبتا تالاسمي از بيمار : وهدف زمینه
توجه به جمعيت چند قوميتي ايران، انتظار مي رود طيف وسيييعي از موتاسيييون ها در 

وع  ناين کشور وجود داشته باشيد. فراوانيي ژن بتا تالاسمي در ايران بالا بوده و از نظر   
به همين دليل لازم است   .ا مناطق مختلف وجود داردي بنيز تفاوت هاي قابل ملاحظه ا

 ها در قسمت هاي مختلف کشور تعيين شود.جهش تا فراواني و انتشار

سي  روش سمي  به مبتلا بيماران هاي پرونده مطالعه با :برر   دهکنن مراجعه ماژور بتاتالا
ستان  به سي  به 0931 تا0931 سالهاي  در اهواز شفاي  بيمار هاي ژن  انواع جهش برر

   در تمام بيماران بتاتالاسمي ماژور پرداختيم. بتاگلوبين
 کيه،شيد  بررسيي  آلل 0014 جمعاً ،بيمار  418 ژنتيکي هاي پرونده مطالعه با: ها يافته

با   CD36/37 هاي جهش و ترينشايع  فراواني درصد 07.71 با IVSII-1 جهييييش
  31/3 با CD8  و درصد 03/00 با CD6درصد،  00.0بيا  IVSI-110 درصد، 13/00

 .بودند بعدي شايع هاي جهش به ترتيب درصد
  تجمعي در بتاتالاسمي هاي جهش که دهدمي نشان تحقيق اين هاي يافته :گیري نتیجه
 دتول از قبل تشييخي  در موفقيت و دارند تردهگسيي عتوزي و تنوع خوزسييتان اسييتان
  و کمتر هزينه با بيماري، اين شايعِ  هايِجهش از کافي اطلاعات صورت  در بيماري
 .  است پذيرامکان بيشتر سرعت

 
قوميت، تعيين توالي   ژني، هاي جهش بتاگلوبين، ماژور، تالاسييمي بتا: کلیدي واژگان
DNA. 
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 .استاد گروه خون و سرطان-0

 استاد گروه ژنتيک.-1

 دکتراي پزشکي.-9

سلولي  -زيست شناسيدانشجوي دکتراي -8

 .مولکولي

 

 

مرکز تحقيقات تالاسمي و ، گروه خون و سرطان -0

علوم پزشکي جندي  دانشگاه ،هموگلوبينوپاتي

 اهواز، ايران.، شاپور اهواز

دانشگاه شهيد  ، دانشکده علوم ،گروه ژنتيک-1

  ، اهواز، ايران.چمران اهواز

علوم  دانشگاه ،کميته تحقيقات دانشجويي-9

 اهواز، ايران.، پزشکي جندي شاپور اهواز

گروه زيست شناسي سلولي و مولکولي، دانشکده -8

زيست شناسي، دانشکده علوم، دانشگاه تهران، 

 تهران.
 

  نويسندۀ مسؤول:*

ن علمي؛ کميته تحقيقات حمدياا معصومه

علوم پزشکي جندي شاپور  دانشگاه ،دانشجويي

 اهواز، ايران.، اهواز

 11343010181144تلفن: 

Email: m.ahmadian1212@gmail.com 
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   مقدمه
بتاتالاسيييمي يک اختلال هماتولوژيکي ارمي معمول 

بين  گلو-βباشييد که توسييت بدتنظيمي سيينتز زنجيره   مي

گردد، که يکي از اجزاي اصييلي هموگلوبين  مشييخ  مي

شد مي (HbA)بالغ  ساليانه     .(1)با شود که  پيش بيني مي 

نوزاد با انواع مختلف تالاسييمي متولد   60000-70000

شيييديد  م هايمي شيييوند و ا لب اين نوزادان متامر از فر

ر ژن تعداد زيادي جهش د .(5 –2)بتاتالاسيمي مي باشيند  

β-      با ژن ناصييير تنظيمي مرتبت  يا ع ين  گلوب-βگلوبين 

عنوان دليل اين هموگلوبينوپاتي ژنتيکي شييناخته شييدند به

شده     911تاکنون . (6) شخ   ست الل بتاتالاسمي م ر اکث .ا

يک )يا تعداد کمي  درهايي ها توسييت جهشبتاتالاسييمي

ژن بتاگلوبين يا مناطق مجاور آن اتفاق      در که   نوکلئوتيد( 

. وقايعي که منجر به نق  در    دن شيييو، ناشيييي مي افتد مي

د شييامل جايگزيني يک باز، نگردهاي بتاتالاسييمي ميالل

يا حذف      باز  عداد کمي  يا توالي  آن ورود ت هاي  ها در ژن 

اي بيان ژن را در هر مرحله  باشيييد که تقريباً    مجاور آن مي 

-mRNA βيا ترجمه  RNAشامل رونويسي، پردازش   

حت  گلوبين مده هموگلوبين داراي   تأمير قرار مي ت هد. ع د

شد. ژن بتاگلوبين   مي βو  αپتيدي زنجيره پليدو جفت  با

باشيييد که توسيييت دو اينترون يا     داراي سيييه اگزون مي

شييوند. سيينتز  از هم جدا مي (IVS)گر هاي مداخلهتوالي

ست   ست    کنترل مي LCRهموگلوبين تو شود که در بالاد

 .(7)استگلوبين قرار گرفته-βژن 

از ژن بتيياگلوبين  واريييانييت  411تيياکنون بيش از 

(HBB)  سرا سمي  س در  ست  شده ر دنيا منجر به بتاتالا . ا

شده    شخ   شامل     دونوع جهش از ژن بتاگلوبين م ست  ا
0β ود و شييکه در اين حالت زنجيره بتاگلوبين سيينتز نمي
+β      صيييورت جز يکه در اين حالت زنجيره بتاگلوبين به 

 .  (8)شودتوليد مي

يييک تييک نوکلئوتيييد را        HBBهيياي اکثر جهش    

حت  ند )جهش تأمير قرار مي ت ها در  اي(. جهشطه نق ده

ر، اينترون، وميياننييد پروموت HBBهيياي ديگر قسيييمييت

تواند رونويسيييي،  ها مي هاي اسيييسلاي  و اگزون جايگاه  

عه دهد. مجموتأمير قرار اسسلايسينگ و ترجمه ژن را تحت

تداولي از جهش  هاي قوميتي   گروهمختلف انواع ها در  م

 .(12–9) استگزارش شده

-α/βتعادل بين نسيييبت تالاسيييمي، يک عدمدر بتا

احتمالاً موجب آسييييب      گلوبين -αگلوبين وجود دارد و 

رمز هاي سييلول قهاي  شييايي و پروتئيناکسيييداتيو ليسيد

گردد و ها مي کرومهمي در قابل برگشيييت  شيييکل  ير به 

دهد که موجب  سلولي را افزايش مي همچنين کلسيم درون 

نهايت آنمي   ها و در RBCتوجه در تخريب   قابل   افزايش

يد اريتروپو يتين  مي باضييي    گردد. آنمي تول باً انق عاق ات  و مت

ستخوان را )بيش از     بار  91تا  11شديد اما ناکارآمد مغز ا

مال( تحريک مي         لت نر حا به  بت  يت      نسييي ها که درن ند  ک

شييده  معمول تشييري ( هايهاي )بدشييکليموجب بدفرمي

مدت و شييديد و افزايش گردد. آنمي طولانياسييتخوان مي

جر بييه                                 ن م ين  ن چ م ه ين  ت ي پو  ترو ي ليييت ار فعييا

hepatosplenomegaly ،extramedullary 

erythropoiesis  اختلالات عملکردي         ،گردد، آهن  مي

شديد و تأخير در  هاي مختلف، ترمبوزي ارگان ، عفونت 

 .(11و 7)کندرشد را القا مي

کي   ين      از ي تر مر يري      هيياي روش مؤ گ  از پيشييي

در اين  .اسييت حاملگي در دوران  ربالگري بتاتالاسييمي،

-β ژن هاي جهش انواع فراواني پژوهش ما به بررسييي

 هب  کننده  مراجعه  ماژور  بتاتالاسيييمي   بيماران  درگلوبين 

 پرداختيم. 0931تا 0931اهواز در سالهاي  شفاي بيمارستان

خانواده      اين داده به  هاي   ها براي ارا ه مشييياوره ژنتيکي 

 بتاتالاسمي مفيد خواهد بود.  

 

 بررسي روش

-β ژن هاي  جهش انواع فراواني براي بررسيييي

 هب  کننده  مراجعه  ماژور  بتاتالاسيييمي   بيماران  درگلوبين 

مبتلا به بتا  بيمار 418پرونده هاي  اهواز، شفاي  بيمارستان 

تالاسمي ماژور مراجعه کننده به بيمارستان شفاي اهواز در    
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را مطالعه و به بررسي فراواني انواع   0931تا 0931سالهاي 

 پرداختيم.گلوبين -βجهش هاي ژن 

 يتالاسييم مارانيب يتمام پرونده ها کهنيباتوجه به ا

 يطپرونده  418شييامل اهواز  يشييفا مارسييتانيماژور ب

جم ح نييبه تع ازيلذا ن ،شد يبررس 0931تا  0931 يسالها

 .  بودنمونه ن

  يهاريو درصد متغ يداده ها از فراوان فيجهت توص

ستاندارد در متغ  نيانگيو از م يفيک  يمک يرهايو انحراف ا

 ر و اسکو  يداده ها از آزمون کا لياستفاده شد. جهت تحل  

صورت لزوم   ستقل و آزمون   تيآزمون در    ANOVAم

ستفاده        شد. کليه آناليزها با ا ستفاده  )يا کروسکال والي ( ا

 .گرديدانجام  11نسخه  SPSSاز نرم افزار 

 

 هايافته

شناختي يافته سن      هاي جمعيت  سيت،  بر حسب جن

مان      فت. ه يت مورد بررسيييي قرار گر که در  و قوم طور 

بيمار   418گردد نمونه موردمطالعه    مشييياهده مي  0جدول  

 89ها مرد، درصييد آن 83تالاسييمي بودند که به بتا  مبتلا

 درصد جنين بودند. 4درصد زن و 

  9/11 گرددمشييياهده مي  1طور که در جدول   همان 

سال،   01-1درصد بين   01سال،   1-1درصد بيماران بين  

سال،   11-01درصد بين   09سال،   01-01بين  درصد  08

درصيد سين    1/00 سيال و در  11بيشيتر از   درصيد  1/13

 گزارش نشده بود.بيماران 

  4/97گردد مشييياهده مي  9طور که در جدول   همان 

 7درصييد فار ،  1/01مطالعه عرب،  درصييد نمونه مورد

درصييد  8/93 بختياري بودند. در درصييد  0/1ر، ل درصييد

 ها بودند.ساير قوميت

هاي ژن بتاگلو بين   بررسيييي فراواني انواع جهشدر 

  ه به بيمارسييتانکننددر بيماران بتاتالاسييمي ماژور مراجعه

در  طور که همان  0931-31هاي  اهواز در سيييال يشيييفا 

 0014) ماريب 418درمجموع گردد مشييياهده مي 8جدول 

شدند.    الل( بر سي و تعيين توالي  مورد  841ها در جهشر

صيييورت  به  مورد 918 صيييورت هموزيگوت و دربه 

 نوع 10 هتروزيگوت مرکب موجب بيماري شييده بودند. 

جهش شيييايع به ترتيب تعداد الل و درصيييد فراواني آن      

شده      گزارش شترين جهش يافت  ست. بي   IVSII-1شده ا

  در CD36/37و سييس   درصييد 71/07الل و با  141در 

دو در  شييده اسييت.مشييخ درصييد  13/00الل و با  101

شايع   و گوتيهموز بيماران اختلاف معناداري بين جهش 

سا    گوتيهتروز سکواير ) آزمون مرکب بر ا ( 2Xکاي ا

 (.=808/1Pمشاهده نشد )

هاي ژن بتاگلو بين   بررسيييي فراواني انواع جهشدر 

  کننده به بيمارسييتاندر بيماران بتا تالاسييمي ماژور مراجعه

 0931-31هاي در سييالبر اسييا  قوميت اهواز  يشييفا

درمجموع گردد مشييياهده مي  1در جدول   طور که همان 

شدند.     014) ماريب 918 سي و تعيين توالي  الل( عرب برر

 019 صييورت هموزيگوت و درمورد به 110ها در جهش

شده    به مورد صورت هتروزيگوت مرکب موجب بيماري 

جهش شيييايع به ترتيب تعداد الل و درصيييد       09 بودند. 

شده      فراواني آن گزارش شترين جهش يافت  ست. بي شده ا

صد  31/01الل با  37در  CD6به ترتيب    IVSII-1 و در

 شده است.درصد مشخ  4/08الل و با  31در 

مان و  که ه جدول   طور  هده مي   0در  گردد  مشيييا

فار  بررسيييي و تعيين     008) مار يب 41درمجموع  لل(  ا

شدند.  صورت هموزيگوت   مورد به 97ها در جهش توالي 

کب موجب     به  مورد 81 و در صيييورت هتروزيگوت مر

جهش شايع به ترتيب تعداد الل و   09 بيماري شده بودند. 

شده است. بيشترين جهش يافت  درصد فراواني آن گزارش

 درصييد و 98/10الل با  91 در IVSII-1شييده به ترتيب 

CD36.37  شخ     01/11الل و با  99در صد م شده  در

 است.

مان  که ه جدول   طور  هده مي   7در   درگردد مشيييا

لل( لر بررسيييي و   001) مار يب 10مجموع  تعيين توالي ا

  صورت هموزيگوت و در مورد به 99ها در جهش شدند. 

صييورت هتروزيگوت مرکب موجب بيماري به  مورد 19

صد    00شده بودند.   شايع به ترتيب تعداد الل و در جهش 
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شده      فراواني آن گزارش شترين جهش يافت  ست. بي شده ا

يب     با     90 در IVSII-1به ترت لل   درصييييد و 08/91ا

Cd36/37  شييده درصييد مشييخ  30/00الل و با  03در

 است.

مان  که ه جدول   طور  هده مي   4در   درگردد مشيييا

بختياري بررسي و تعيين توالي   الل( 31) ماريب 81مجموع 

  صورت هموزيگوت و در مورد به 10ها در جهششدند.  

صيييورت هتروزيگوت مرکب موجب بيماري     به  مورد 03

صد    00 شده بودند.  شايع به ترتيب تعداد الل و در جهش 

شده      فراواني آن گزارش شترين جهش يافت  ست. بي شده ا

لل و با    13در  Cd36/37 به ترتيب   درصيييد و  11/91ا

IVSII-1 شده است.مشخ درصد  10/01الل با  08 در 

قا در بررسيييي  و  گوتيهموز يها جهش سيييه يم

بر اسيييا    در بيماران مورد مطالعه     مرکب  گوتيهتروز

گردد در مشييياهده مي  3طور که در جدول   همان  تي قوم

ها  که قوميت آن   به بتا تالاسيييمي ماژور      مبتلابيمار   831

 10فار ، بيمار  41عرب،  بيمار 918شييده بود مشييخ 

مار لر و   مار   81بي ند.  بي ياري بود مار عرب   918از  بخت بي

درصييد جهش  3/99درصييد جهش هموزيگوت و  0/00

 درصد 1/89هتروزيگوت مرکب داشتند، در بيماران فار  

  گوتيجهش هتروزدرصيييد  1/10و  گوتيزوجهش هم

درصييد جهش هموزيگوت و  3/14، در بيماران لر مرکب

ماران     درصيييد جهش 0/80 کب و در بي هتروزيگوت مر

صد جهش هموزيگوت و   4/17بختياري  صد   1/81در در

 جهش هتروزيگوت مرکب داشتند.

  گوتيو هتروز گوتيهاي هموز جهش سيييهيمقا منظور هب 

( 2Xآزمون کاي اسيييکواير ) از تيمرکب بر اسيييا  قوم

نتايج   شيده مشياهده  اسيتفاده شيد. با توجه به درصيدهاي   

که جهش  نشييييان)  khi 2) آزمون خي دو هاي    داد 

طور معناداري بيشيييتر از  هتروزيگوت در بيماران عرب به  

طور که جهش هموزيگوت بهها بود درحاليسييياير قوميت

 (.>10/1Pها بود )معناداري کمتر از ساير قوميت
 

 جنسیتمطالعه برحسب  توزيع فراواني نمونه مورد :1جدول 

 درصد تعداد جنسيت متغير

 

 83 938 مرد

 89 988 زن

 4 00 جنين

 011 418 کل 

 

 

 

 جنسیتمطالعه برحسب  نمونه مورد درصدتوزيع : 1 نمودار

 

49
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8
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 مطالعه برحسب سن توزيع فراواني نمونه مورد :1جدول 

 درصد  تعداد رده سني متغير

 سن

 9/11  073 سال 1-1

 01  41 سال 1-01

 08  001 سال 01-01

 09  011 سال 01-11

 1/13  197 11بالاتر از 

 1/00  30 گزارش

 011  418 کل نمونه

 

 

 

 

 

 سنمطالعه برحسب  نمونه مورد درصدتوزيع  :1 نمودار

  

 قومیتمطالعه برحسب  توزيع فراواني نمونه مورد: 3جدول 

 درصد  تعداد قوميت

 4/97  918 عرب

 1/01  41 فار 

 7  10 لر

 0/1  81 بختياري

 8/93  907 ساير

 011  418 کل نمونه

 

22.3

10
14 13

29.5

0

5

10

15

20

25

30

35

سال0-5 سال5-10 سال10-15 سال15-20 20بیشتر از 

سال



  فراواني انواع جهش هاي ژن بتاگلوبین                                                                         311

 

 7931 ،4ۀ ، شمار71ۀ شاپور، دورعلمي پزشكي جندی ۀمجل

 

 

 

 قومیتمطالعه برحسب  نمونه مورد درصدتوزيع : 3 نمودار

 

 

 بیمار مبتلابه بتا تالاسمي ماژور 834آمده پس از غربالگري دستهاي بهجهش: 4جدول 

 درصد تعداد الل جهش رديف

1 IVSII-1 285(1608) 17.72 

2 Cd36/37 262(1608) 16.29 

3 IVSI-110 180(1608) 11.19 

4 Cd6 160(1608) 9.95 

5 Cd8 128(1608) 7.96 

6 IVSI-5 77(1608) 4.79 

7 IVSI-6 51(1608) 3.17 

8 IVSI-1 39(1608) 2.43 

3 14 36(1608) 2.24 

10 CD5 34(1608) 2.11 

11 Cd44 31(1608) 1.93 

12 Cd8/9 29(1608) 1.80 

13 Cd15 29(1608) 1.80 

14 Cd82/83 29(1608) 1.80 

15 Cd39 26(1608) 1.62 

16 IVSI-24 24(1608) 1.49 

17 88 23(1608) 1.43 

18 IVSI-25 22(1608) 1.37 

19 IVSI-2 11(1608) 0.68 

20 20 10(1608) 0.62 

21 CD121 9(1608) 0.56 

22 IVSII-845 9(1608) 0.56 

23 IVSII-745 7(1608) 0.44 

24 INIT.CD 7(1608) 0.44 

25 IVSI-130 7(1608) 0.44 

 Other 83(1608)    5.16 

 Total 1608 100 
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 مبتلابه بتا تالاسمي ماژور انماریبها در شده به ترتیب فراواني درصد آن هاي مشاهدهجهش :4نمودار 

 

 تالاسمي ماژوربه بتا  بیمار عرب مبتلا 334آمده پس از غربالگري دستهاي بهجهش :5جدول 

 درصد تعداد الل جهش رديف

1 Cd6 97(608) 15.95 

2 IVSII-1 90(608) 14.80 

3 IVSI-110 84(608) 13.82 

4 Cd36/37 65(608) 10.69 

5 Cd8 58(608) 9.54 

6 IVSI-6 29(608) 4.77 

7 IVSI-5 28(608) 4.61 

8 IVSI-1 19(608) 3.13 

9 28 17(608) 2.80 

10 Cd8/9 14(608) 2.30 

11 CD5 14(608) 2.30 

12 Cd39 9(608) 1.48 

13 IVSI-24 8(608) 1.32 

 Other 76(608) 12.46 

 Total 608 100 
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 مبتلابه بتا تالاسمي ماژور ان عربماریبها در شده به ترتیب فراواني درصد آنهاي مشاهدهجهش :5نمودار 

 

 تالاسمي ماژوربیمار فارس مبتلابه بتا 81آمده پس از غربالگري  دستهاي بهجهش :6جدول 

 درصد تعداد الل جهش رديف

    

1 IVSII-1 35(164) 21/34 

2 Cd36/37 33(164) 20/12 

3 Cd82/83 13(164) 7/93 

4 Cd6 11(164) 6/71 

5 IVSI-110 11(164) 6/71 

6 Cd8 7(164) 4/27 

7 Cd44 6(164) 3/66 

8 CD5 6(164) 3/66 

9 Cd39 6(164) 3/66 

10 Cd15 5(164) 3/05 

11 IVSI-25 4(164) 2/44 

12 IVSI-5 4(164) 2/44 

13 IVSI-1 3(164) 1/83 

 Other 20(164) 12/20 

 Total 164 100 
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 مبتلابه بتاتالاسمي ماژور ان فارسماریبها در شده به ترتیب فراواني درصد آنهاي مشاهدهجهش :6نمودار 

 

 مبتلا به بتاتالاسمي ماژور لربیمار  56آمده پس از غربالگري دستهاي بهجهش: 7جدول 

 درصد تعداد الل جهش رديف

1 IVSII-1 36(112) 32.14 

2 Cd36/37 19(112) 16.96 

3 IVSI-110 11(112) 9.82 

4 Cd8 7(112) 6.25 

5 88 6(112) 5.36 

6 Cd15 5(112) 4.46 

7 Cd44 5(112) 4.46 

8 Cd6 3(112) 2.68 

9 IVSI-5 3(112) 2.68 

10 CD121 3(112) 2.68 

11 CD5 2(112) 1.79 

 Other 12(112) 10.68 

 Total 112 100 
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 مبتلابه بتاتالاسمي ماژور ان لرماریبها در شده به ترتیب فراواني درصد آنهاي مشاهدهجهش :7نمودار 

 

 مبتلا به بتاتالاسمي ماژور بختیاري بیمار 45آمده پس از غربالگري دستهاي بهجهش :8جدول 

 درصد تعداد الل جهش رديف

1 Cd36/37 29(90) 32.22 

2 IVSII-1 14(90) 15.56 

3 Cd8 8(90) 8.89 

4 Cd82/83 7(90) 7.78 

5 IVSI-110 6(90) 6.67 

6 IVSI-24 3(90) 3.33 

7 IVSII-745 3(90) 3.33 

8 Cd6 2(90) 2.22 

9 Cd15 2(90) 2.22 

10 CD5 2(90) 2.22 

11 28 2(90) 2.22 

 Other 12(90) 13.32 

 Total 90 100 
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 مبتلابه بتاتالاسمي ماژوربختیاري ان ماریبها در شده به ترتیب فراواني درصد آنهاي مشاهدهجهش :8نمودار 

 

 هموزيگوت و هتروزيگوت مرکب بر اساس قومیتهاي جهشمقايسه  :1جدول 

 P.value کل هتروزيگوت هموزيگوت قوميت
  درصد تعداد درصد تعداد درصد تعداد 

 011 918 3/99 019 0/00 110 عرب

111/1 
 011 41 1/10 84 1/89 97 فار 

 011 10 0/80 19 3/14 99 لر

 011 81 1/81 03 4/17 10 بختياري

  011 831 8/93 039 0/01 137 کل

 

 

 

 هاي هموزيگوت و هتروزيگوت مرکب بر اساس قومیتجهشمقايسه : 1نمودار 
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   بحث

سمي    گونگونا نژادهاي و اقوام تمام در تقريباً بتاتالا

 9% کلي طور به آمارها، اسييا  بر. اسييت شييده گزارش

 هيياي جهش نيياقييل( نفر ميليون 011) جهييان جمعيييت

 ايران در هاآن نفر ميليون 1 از بيش که باشند  مي تالاسمي 

 ناقلين فراواني که دهندمي نشان مطالعات .کنند مي زندگي

ضي  در شور  مناطق از بع سد مي 01% تا ک   در همچنين،. ر

شور  جنوب و شمال  سبت  ک   شيوع  از مناطق ساير  به ن

 توجه با و ساده حساب يک با. باشد مي برخوردار بيشتري

  تولد احتمال که دريافت توانمي شييده ذکر آمارهاي به

سمي  به مبتلا نوزاد ست  طور به ايران در تالا  از بيش متو

 برابر 9 تقريباً که شود مي برآورد زايمان 911 در مورد يک

 عنيي ورامتي هايبيماري در فراواني بالاترين از بيشيييتر

 با. است تولد هر در 0/0111 حداکثر شيوع با داون سندرم

سمي  فراوان اهميت به توجه   رد آن بالاي ميزان نيز و تالا

 مختلف هاي زمينه در زيادي بسيييار مطالعات ما، کشييور

 .(8،1است) گرفته صورت بيماري اين به مربوط

  مختلف نقاط در تالاسمي  مسبب  هاي جهش شيوع 

 هشج مديترانه وزهح در مثال، عنوان به. است متفاوت دنيا

IVSI-110 و 91% فراوانيييي با Non senses CD39 

س  هايهندو در و 10% فراواني با   هييييايجهييييش ياييآ

Fr8/9، IVSI-5 و IVSI-I بييا تييرتيييييب   بييه 

يي  ياي، ¬فراوان ير    09% و03%، 11% ه ييشت  ديگر انواع از ب

 .(01شود)مي ديده بيماران در

عه    اين در طال  CD36/37 هاي جهش فراواني م

،IVSII-1 ، IVSI-110 ستان  در ستان  ا  ترتيب به خوز

 از ديگر مناطق با که آمد بدسييت 00.0% ،00.1% ،07.7%

يه  يه  جمل ياوت  مديتران  و نژادي عوامل احتمالاً که دارد تف

 بيماري تظاهرات و باشد مي دخيل آن ايجاد در جغرافيايي

 .دهيدميي قيرار تيأمير تحيت را

 زا بعضي  با حاضر  آمده بدست  نتايج کهاين جالب 

  در جمله از دارد؛ اختلاف و تطابق کشييور  داخل نتايج

  IVSII-1 جهيييش اصفهان در گرفته صورت هايمطالعه

يرين    ييشت ييوع  ب يته  را ش  کمي موارد در IVSI-1 و داش

  در گرفتهصييورت هايمطالعه در. اسييت شييده مشيياهده

  IVSII-1 سس  و IVSI-5 جهيش  بيشتيرين  هرمزگان،

 برخلاف کيييه نيييشد، مشاهده IVSI-110 جهش و بود

 .(01باشد)مي حاضر مطالعه

جه  با   ايران در که  قوميتي و جمعيتي تنوع به  تو

  نقاط در بتاتالاسيييمي هايجهش پراکندگي دارد، وجود

 اطلاعات، اين دانسييتن و بوده متفاوت نيز ايران مختلف

شگيرانه  اقدامات براي شد مي اهميت حا ز پي سا  . با   برا

 افراد در آلل 00111 از بيش تاکنون شده  گزارش مطالعات

 گزارش و بررسيييي تالاسيييمي   مينور و ماژور  مبتلاي

 .(8،1اند)شده

  هييايجمعيييت در جهش 31 از بيش   مجموع،    در

 بقيه از جهش 01 حدود که اسييتشييده گزارش ايراني

شند مي ترشايع  ها جهش سايي   بنابراين. با  هشج اين شنا

 .دارد قرار اولويت در ها

 

   نتیجه گیري

  با دانسييتن شيييوع آمده، دسييتبه نتايج با توجه به

خوزستان، انجام   استان  در موجود مولکييييولي هايجهش

ند مي  ربالگري قبل از تولد       جهت  مفيدي  راهنماي  توا

 و کنترل ريزي براي برنامه و تالاسييمي از پيشييگييييييري

 توليد باشد. از قبل تشخي 

 

 قدرداني
شگاه    لازم مي دانيم از همکاري معاونت پژوهشي دان

پزشکي اهواز و کارکنان آزمايشگاه ژنتيک بيمارستان    علوم 

 شفاي اهواز صميمانه تشکر کنيم.
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Mutation Frequency of β-Globin Gene among β-thalassemia Major 

Patients Referred to the Shafa Hospital of Ahvaz between 2011-2015 
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Abstract 

Background and Objectives: β-thalassemias are monogenic 

disorders characterized by defective synthesis of the β-globin 

chain. Because of a wide variation in the ethnic population in 

Iran, it is expected that a concurrent incidence of a range of 

mutations exist. The objective if this study was to estimate this 

variation among patients referred to our center in Khuzestan 

province, Iran. 

Subjects and Methods: We studied the frequency of β-

thalassemic mutations in all patients with β-thalassemia major 

referring to Ahvaz's Shafa Hospital from 2011 to 2015. 

Results: The mutations in 1608 alleles were detected by studying 

the genetic records of 804 patients. The IVSII-1 mutation with 

17.72% frequency was the most common mutation. CD36/37 

with 16.29%, IVSI-110 mutations with 11.1%, CD6 mutation 

with 11.19%, and CD8 mutation with 9.95% were the other most 

commonly occurring mutations, respectively. 

Conclusion: The findings of this study indicate that β-

thalassemia mutations in the population of Khuzestan province 

have a wide-spread and distribution. Success in pre-natal 

diagnosis of disease require sufficient knowledge on the common 

mutations of this disease.  

 

Key words: β-globin, β-thalassemia-major, Gene mutation, 

DNA sequencing. 
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